患者，男，37岁，于2013年2月因发热、腹痛就诊于当地医院，血常规：WBC 2.54×10^9^/L，RBC 1.33×10^12^/L，HGB 54 g/L，PLT 30×10^9^/L，网织红细胞0.026×10^12^/L。骨髓象：增生低下，粒系增生尚活跃，红系缺如，淋巴细胞比例增高，全片未见巨核细胞。骨髓活检病理：增生极度低下，脂肪组织明显增多；粒、红、巨系缺如；淋巴细胞极少见；Gomori染色（−）。诊断为再生障碍性贫血，给予环孢素A 300 mg/d联合司坦唑醇12 mg/d间断治疗3年，间断输注血小板4 U、红细胞26 U，血常规：WBC（2.0\~2.9）×10^9^/L，HGB 50\~70 g/L，PLT（10\~30）×10^9^/L。2016年7月，患者乏力、头晕症状加重而就诊于我院。无肝病史、酗酒史、毒物接触史。入院查体：重度贫血貌，皮肤晦暗，肝脾肋缘下未触及，心肺听诊无异常，双下肢陈旧出血点、无水肿。血常规：WBC 1.6×10^9^/L，HGB 68 g/L，PLT 9×10^9^/L；血清学检查：HIV、微小病毒B19、肝炎病毒、巨细胞病毒、单纯疱疹病毒和风疹病毒均阴性；EB病毒DNA 6.55E+03 IU/ml（正常参考值\<1.00E+03 IU/ml）；血清铁蛋白（SF）8 885 µg/L（正常参考值20\~300 µg/L）；甲胎蛋白（−）；肝功能：总蛋白61.4 g/L（正常参考值65.0\~85.0 g/L），白蛋白35.3 g/L（正常参考值40.0\~55.0 g/L）；自身免疫指标均阴性；骨髓象：增生重度减低，粒系分叶核比值明显增高，各期细胞少见或缺如，红系缺如，未见巨核细胞，造血组织\<20%，网状纤维染色0级；染色体核型：46, XY。FISH检查和Flare\'s实验未发现异常；腹部CT提示：肝实质内多发片状稍低密度影，增强后动脉期边缘强化，门脉期强化程度有所减低。MRI示：铁色素沉积，肝右叶可见一结节样T1/T2混杂信号影（27 mm×25 mm×20 mm），增强后静脉期强化（[图1](#figure1){ref-type="fig"}）。行CT引导下肝脏穿刺活检，病理诊断：肝细胞癌（[图2](#figure2){ref-type="fig"}）。最终诊断：重型再生障碍性贫血合并肝细胞癌。

![肝右叶占位病变磁共振成像检查](cjh-38-11-993-g001){#figure1}

![肝脏穿刺活检病理检查（HE染色，低倍）](cjh-38-11-993-g002){#figure2}

由于血小板水平极低而未行手术治疗。给予口服地拉罗司分散片祛铁治疗1个月，SF降至3 990 µg/L，于2016年11月21日行HLA配型全相合无关供者外周血造血干细胞移植。预处理方案：环磷酰胺+ATG。移植物抗宿主病预防：环孢素A+霉酚酸酯+短疗程甲氨蝶呤。输注单个核细胞5.14×10^8^/kg，CD34^+^细胞数2.88×10^6^/kg。粒细胞、血小板分别于+12、+17 d植入，+23 d骨髓象：增生活跃，粒红比2.57∶1，粒系、红系增生活跃，全片可见巨核细胞5个，人类短串联重复序列复合扩增法（STR-PCR）测全血嵌合率99.79%。甲胎蛋白（−）。肝功能：总蛋白60.3 g/L，白蛋白36.2 g/L。+24 d复查MRI提示肝脏病灶较前无变化。+264 d血常规：WBC 9.12×10^9^/L，HGB 114 g/L，PLT 144×10^9^/L；甲胎蛋白（−）；骨髓穿刺活检：骨髓增生活跃，粒系、红系增生活跃，粒红比2.5∶1，全片见巨核细胞102个；肝脏MRI：肝脏实质信号弥漫性减低（考虑含铁血黄素沉积），肝内多发异常信号影（考虑出血可能）。目前患者无移植相关并发症。

[^1]: 杨世伟（郑州大学人民医院血液科）
